































































low).  Beta‐human  chorionic  gonadotropin  (beta‐
hCG)  and alpha‐fetoprotein  (AFP)  from  serum and 
cerebrospinal fluid (CSF) were within normal limits. 
A spinal MRI did not identify visible leptomeningeal 
disease;  however,  CSF  cytology  had  atypical  cells 
(see below). 
She  underwent  a  successful  endoscopic  third 




craniotomy. Grossly,  the  tumor was opaque,  grey‐




thal,  and  where  it  was  adherent  to  the  pulvinar. 
Post‐operative MRI  showed  nodular  enhancement 
along the right lateral margin of the surgical cavity.  
















extending  into  the  posterior  third  ventricle  and 
causing obstructive hydrocephalus (figure 1A). Mag‐
netic  resonance  imaging  (MRI)  showed  that  this 
mass was hypointense in T1‐weighted images (figure 
1B),  hyperintense  in  T2‐weighted  (figure  1C)  and 
FLAIR images (figure 1D). The mass heterogeneously 
enhanced  with  gadolinium  (figure  1E)  and  was  in 
close proximity to the deep cerebral veins, including 
the  vein  of  Galen.  It  did  not  show  diffusion  re‐




its matrix  contained abundant but  not  free water, 
and it had vessels that lacked a blood‐brain barrier. 
CSF Cytology 







that  were  interpreted  as  vacuoles,  while  others 
lacked  this  feature  (cell  cluster  in  2A).  These  cells 
were morphologically similar to those in the routine 
sections (figure 3F) and in the electron microscopy 
from  the  later  tumor  resection  (see  figure  6).  Alt‐
hough  these  cells  had  some  features  of  chondro‐
cytes  (see  Arya,  2019;  Chen,  1990;  Takeda,  1981; 
Bigner, 1981; and the chapter on CSF cytology by Ci‐
bas,  2014),  they  showed  increased  pleomorphism 
and displayed considerably less cytoplasm than pre‐
viously  illustrated  chondrocytes  in  CSF  and  lacked 
other debris that was illustrated in Arya, 2019. 
Tumor Histology 
The  tumor had  two distinct  features: a major 
myxoid  component  (figure  3)  and  a  minor,  inter‐


















Although  fragmented,  the  tumor  had  regions  dis‐
playing  a  clear  collagenous  capsule  (3B,  black  ar‐
rows).  Because  this  capsule  was  not  adherent  to 





embedded  in  the  loose, myxoid stroma (3D, white 
arrow).  Fine  eosinophilic  strands  meandered 




dilection  for  the  perivascular  region  (3E,  black  ar‐
row), although they did not form ependymal pseu‐
dorosettes or pilomyxoid rosettes. They often grew 











idine  blue.  They  had  large  nuclei with  prominent  nucleoli  (A, 
white arrows). Some appeared multinucleated (A and B). Their 
cytoplasm showed moderate staining cytoplasm (A), although 




tric,  eosinophilic  cytoplasm  (3F,  black  arrow)  and 
large, hyperchromatic nuclei. Many cells appeared 






The  tumor's  myxoid  matrix  and  its  scattered 
microcysts (figure 4A) diffusely and strongly stained 
with Alcian blue (figure 4B), which indicates that the 






surrounding  parenchyma  (see  figure  3).  However, 
the tumor did produce an extensive network of fine, 
eosinophilic  strands  (see  figure  3D  and 4C), which 
stained  strongly  blue  in  Masson  trichrome  stains 
(figure 4D). This finding indicates that the tumor cre‐






Immunohistochemistry  was  performed  using 
the Dako Omnis. The overall results are presented in 





pressed  EMA  and  only  in  a  perinuclear  location 
(panel 5B). However, this EMA expression occurred 









but  retained  in  the  reactive  gliovascular  islands 
(black arrow in 5D). These findings indicated that the 
tumor had 1) a defect  in the SMARCB1 gene or  its 
expression  and  2)  incorporated  adjacent  brain  tis‐
sue. While individual tumor cells had cytological fea‐




Toluidine‐stained  plastic  1‐micron  sections 












































terations  derived  from  DNA‐methylation  intensity 
values  (figure  7A)  revealed  gains  of  chromosome 
11q and 17q, losses of chromosomes 1q and 4p as 
well as heterozygous loss affecting the SMARCB1 re‐
gion  on  chromosome  22q11.23  (black  arrow).  To 
confirm the specific loss, SMARCB1 FISH (figure 7B) 
was performed as described previously  [Frühwald, 





published  samples  comprising  82  molecularly  dis‐






























The  tumour  presented  here  is  histologically 
and  immunophenotypically  similar  to  cases  pre‐
sented  in Thomas, 2020, Matsumura, 2021, Wang, 
2021.  As  demonstrated  in  the  DNA  methylation 
studies  (figure  8),  this  tumour  also  falls  into  the 
same  cluster  as  the  desmoplastic myxoid  tumour, 
SMARCB1‐mutant  tumor  described  in  Thomas, 
2020.  Available  demographic  data  from  all  prior 
cases indicate no gender differences (F: 6; M: 4) and 
an  average  age  of  onset  of  37  years  (range  15‐61 
years old). Of note, all prior cases have been in the 
pineal region.   
The  SMARCB1  gene,  which  is  also  known  as 
INI1 (Integrase interactor 1) and hSNF5 (SNF5 hom‐
olog), encodes  the SWI/SNF‐related, matrix‐associ‐












doma  [Mobley,  2010],  meningeal  tumors  having 
challenging histology [Dadone, 2017], a young adult 
superficial  (not  pineal)  rhabdoid  tumour  [Bodi, 






[Agaimy,  2017],  and  the  desmoplastic  myxoid  tu‐
mor, SMARCB1‐mutant, of the pineal region (DMT) 




was  hypodense  in  CT  and  hypointense  in  T1‐











ilar  to  the  image  illustrated  in  Matsumura,  2021, 
gadolinium enhancement was heterogeneous in our 
patient's tumour.  
This  tumor  had  several  features  not  yet  de‐
scribed  in DMTs.  It had a pervasive myxoid matrix 
and  had  little  of  the  overt  and  possibly  reactive 





We  feel  that  this  represents  intrinsic  tumor 
desmoplasia,  rather  than  the reactive desmoplasia 
illustrated in the other cases and common to many 
systemic cancers. The DMT also had non‐neoplastic 
elements,  including  gliovascular  islands  (figure  5C) 
that strongly expressed GFAP but retained INI1 ex‐
pression (figure 5D). These islands likely originated 
























2. Areas  demonstrating  either  frank 
desmoplasia  or  intrinsic,  fine  eosinophilic 
collagenous  bands,  which  stain  strongly 
blue in Masson trichrome 
3. Cytologic features include small to medium 
size  cells  having  an  increased  nuclear‐to‐
cytoplasmic ratio, a large nucleus having a 
prominent  nucleolus,  and  variable 
amounts of eosinophilic cytoplasm, which 









tionized  our  understanding  of  ATRT  through  the 
identification of  three molecular subgroups  (ATRT‐
SHH, ATRT‐TYR, and ATRT‐MYC), which differ in their 
demographics,  location,  prognosis,  and  SMARCB1 
mutational  profile  [Johann,  2016;  Torchia,  2016]. 
Comparative  methylation  profiling  of  DMT  with 
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